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La diferencia entre las malformaciones oculares y las cardidpatas congénitas es que en las primeras de pueden observar
al nacer, en cambio en las segundas, se pueden dar tanto al nacer o posterior al parto. Ambos tipos de malformaciones
tienen clasificaciones amplias, aunque el porcentaje de nifios que nacen con las mismas, siguen siendo bajas. La meto-
dologia de la investigacion es una revision bibliografica apoyada en medios electronicos como péginas web (SCOPUS,
PubMed, Biblioteca Cochrane, Google Scholar), en donde se encontré una amplia variedad de articulos de investigacion
que abordan la tematica estudiada, el objetivo es recopilar la informacion mas relevante de dichos autores para realizar
una sintesis bien completa, que pueda ayudar a futuras investigaciones. Dentro del presente trabajo de investigacion, se
puede observar un sinnimero de malformaciones congénitas que se pueden presentar al nacer o dentro del crecimiento
del nifio. Las malformaciones mas frecuentes son las del sindrome de Down que tiene una relacion en base a estudios
internacionales de 1/680 recién nacidos vivos, esto quiere decir, de cada 680 nifios que nacen, uno tiene sindrome de
Down. Este sindrome esta dentro de las malformaciones de cardiopatia congénita, entonces, la relaciéon entre una malfor-
macion ocular con una cardiopatia congénita es totalmente factible, ya que los nifios que nacen con sindrome de Down,
tienen unas caracteristicas fisicas en la estructura de la cara que son ineludibles, y que genera una malformaciéon ocular
evidente. Se puede concluir que si hay una malformacion ocular, asociada con una cardiopatia congénita.

Palabras clave: Ocular, Congénita, Cardiopatia, Malformacion, Recién.
ABSTRACT

The difference between ocular malformations and congenital heart disease is that in the former they can be observed
at birth, while in the latter, they can occur both at birth or after delivery. Both types of malformations have broad classi-
fications, although the percentage of children born with them remains low. The research methodology is a bibliographic
review supported by electronic media such as web pages (SCOPUS, PubMed, Cochrane Library, Google Scholar), where
a wide variety of research articles were found that address the subject studied, the objective is to collect the more relevant
information from these authors to make a complete synthesis, which may help future research. Within the present research
work, a number of congenital malformations can be observed that can occur at birth or within the child's growth. The most
frequent malformations are those of Down syndrome, which has a relationship based on international studies of 1/680 live
newborns, that is, out of every 680 children born, one has Down syndrome. This syndrome is within the malformations of
congenital heart disease, therefore, the relationship between an ocular malformation with a congenital heart disease is
totally feasible, since children born with Down syndrome have physical characteristics in the structure of the face that are
inescapable, and that generates an obvious ocular malformation. It can be concluded that if there is an ocular malforma-
tion, associated with congenital heart disease.

Keywords: Ocular, Congenital, Heart disease, Malformation, Newly.

RESUMO

A diferenca entre as malformagdes oculares € as cardiopatias congénitas € que nas primeiras podem ser observadas ao
nascimento, enquanto nas Ultimas podem ocorrer tanto no nascimento como apds o parto. Ambos os tipos de malforma-
¢cOes tém classificacbes amplas, embora a porcentagem de criangas nascidas com elas permaneca baixa. A metodologia
da pesquisa é uma revisao bibliografica apoiada em meios eletrénicos como paginas da web (SCOPUS, PubMed, Cochra-
ne Library, Google Scholar), onde foram encontrados diversos artigos de pesquisa que abordam o tema estudado, o ob-
jetivo é coletar os mais relevantes informacdes desses autores para uma sintese completa, o que pode auxiliar pesquisas
futuras. No presente trabalho de pesquisa, pode-se observar uma série de malformagdes congénitas que podem ocorrer
ao nascimento ou durante o crescimento da crianca. As malformacdes mais frequentes sdo as da sindrome de Down, que
tem relacdo com base em estudos internacionais de 1/680 recém-nascidos vivos, ou seja, de cada 680 crian¢as nascidas,
uma tem sindrome de Down. Essa sindrome esta dentro das malformagdes da cardiopatia congénita, portanto, a relagéo
entre uma malformag&o ocular com uma cardiopatia congénita € totalmente viavel, uma vez que criangas nascidas com
sindrome de Down possuem caracteristicas fisicas na estrutura da face que séo inevitaveis, e que geram uma malforma-
¢éo ocular 6bvia. Pode-se concluir que, se houver uma malformacéo ocular, associada a cardiopatia congénita.

Palavras-chave: Ocular, congénita, doencga cardiaca, malformacéo, recentemente.
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Introduccion

"l' La malformacion congénita (M.C) es un
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cambio estructural o funcional presente en
el momento o después del parto, pero al-
gunas malformaciones, como las cardiacas
o renales, pueden no causar clinica al mo-
mento del nacimiento sino iniciar su sintoma-
tologia meses e incluso anos después del
mismo. Se trata de la causa mas frecuente
de mortalidad durante el inicio de su vida al
ano y esto suma de forma considerable a la
morbimortalidad durante los primeros afios
de existencia. Actualmente podremos decir
que las M.C que afectan a recién nacidos
vivos son los trastornos del desarrollo me-
nos graves durante la embriogenia, ya que
estos tienen mayor probabilidad de vida. Un
20% de los 6vulos fecundados tienen tan-
tas alteraciones que se eliminan al princi-
pio. Otros cambios congénitos pueden ser
viables con un desarrollo fetal inicial, pero
terminan en abortos espontaneos (Indaco-
chea Holguin, 2018).

El 69% tiene etiologia desconocida, se di-
viden en mayores y menores, las primeras
representan un peligro para la vida del pa-
ciente, requieren tratamiento quirdrgico o
estético, las segundas son pequenos de-
fectos morfoldgicos que no tienen repercu-
siones serias para la vida del paciente des-
de el punto de vista medico, quirurgico o
estético; sirven como indicador para la bus-
queda de malformaciones mayores y sin-
dromes que se puedan diagnosticar desde
el nacimiento (Argenal Merlo, 2017, pag. 1).

Dentro de las anomalias mas frecuentes se
encuentran los defectos cardiacos, los de-
fectos del tubo neural y el sindrome Down.
Segun la Organizacion Mundial de la Salud
(OMS), se estima que anualmente mueren
303.000 recién nacidos dentro de las prime-
ras cuatro semanas como consecuencia de
estas. En el mundo, aproximadamente 7.9
millones de nifios (6% del total de nacimien-
tos) presentan un defecto al nacer de origen
parcial o completamente genético. Ademas,
cientos de miles mas nacen con defectos
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de origen post-concepcional, incluyendo
exposicion materna a agentes ambienta-
les (Acero Gonzéalez, Angulo Casalis, Mar-
tinez Buitrago, & Soto Beltran, 2019, pag.
8). Las malformaciones congénitas pueden
estar relacionadas con el lugar de residen-
cia, el estado socioeconomico, la edad, el
estado de salud y nutricion de la madre, la
falta de acceso a los cuidados prenatales,
la consanguinidad, las infecciones como la
rubeola, sifilis, diabetes materna y gestacio-
nal, el consumo de alcohol, etc. (Masapanta
Yugcha & Taco Pulupa, 2020, pag. 3).

Mas del 50% de las cardiopatias congénitas
se consideran defectos mayores, presen-
tando una mortalidad global entre el 25 y el
35%. Son las responsables del 20-30% de
las muertes neonatales y de mas del 50%
de las muertes infantiles por anomalias con-
génitas. Ademas, presentan una alta aso-
ciacion a otras malformaciones, del 20%, y
a cromosomopatias, entre el 20 y el 40%,
por lo que las cardiopatias congénitas tie-
nen una alta tasa de mortalidad perinatal y
neonatal. Aunque existen grupos de riesgo
para cardiopatias congénitas, el 90% de és-
tas aparecen en gestaciones de bajo riesgo
(Valarezo Ledn, 2017, pag. 1).

Las principales causas de discapacidad
visual en todo el mundo son las anomalias
congénitas de los 0jos y este abarca todos
los defectos estructurales importantes del
globo ocular que son identificables al nacer.
De todas las enfermedades y sindromes
genéticos que afectan a los seres huma-
nos, un tercio afectan los anexos oculares.
Los defectos oculares hereditarios como el
coloboma, la microftalmia y las distrofias re-
tinianas pueden surgir como alteraciones
oculares como parte de un sindrome. Se es-
cogieron los sindromes de Down, Marfan y
Stickler por que estos ademas de causar al-
teraciones a nivel sistémico también produ-
cen manifestaciones a nivel visual y ocular
por medio de alteraciones cromosomicas
y/o mutaciones genéticas en la fase neo-
natal que se presentan como una entidad
genética autosdmica dominante en donde
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los nifios suelen estar expuestos a mas al-
teraciones en la fase posnatal por causa de
malformaciones causadas por la alteracion
cromosomica o mutacion genética, que de-
ben tenerse en cuenta para su diagnostico
y manejo (Pulido Romero & Pineda Garcia,
2021, pag. 6).

Ademas, los defectos de la vision que sue-
len originar estas anomalias pueden produ-
cir ceguera total o parcial. Los trastornos
oculares se pueden clasificar también en
dos grandes grupos: los congénitos (etio-
logia genética, ambiental y desconocida)
y los adquiridos. Algunas alteraciones son
inherentes a la edad gestacional, mientras
que otras se relacionan a errores innatos
del metabolismo, sindromes genéticos, to-
xicomanias o tratamientos farmacolégicos
recibidos por la madre en el primer trimes-
tre de la gestacion. Por otro lado; segun su

patogenia, las anomalias oculares pueden
ser el resultado de una anomalia anatomica
0 de un defecto bioguimico (Rodriguez Ro-
driguez, 2019).

Metodologia

La metodologia de la investigacion, es una
revision bibliografica apoyada en medios
electronicos como paginas web (SCOPUS,
PubMed, Biblioteca Cochrane, Google
Scholar), en donde se encontré una amplia
variedad de articulos de investigacion que
abordan la tematica estudiada, el objetivo
es recopilar la informaciéon mas relevante
de dichos autores para realizar una sintesis
bien completa, que pueda ayudar a futuras
investigaciones.

Resultados

1. Anomalias oculares congénitas

Tabla 1. Tipos de anomalias congénitas oculares.

Hipertelorismo

El hipertelorismo consiste en una separacion amplia de los ojos,
determinada por una mayor distancia interpupilar, y puede ocurrir en
varios sindromes congénitos, incluyendo displasia frontonasal (con
hendidura facial en la linea media, y anormalidades cerebrales),
displasia craneofrontonasal (con craneosinostosis), y el sindrome de
Aarskog (con anomalias en extremidades y genitales).

Hipotelorismo

El hipotelorismo se define como una menor separacion entre los ojos,
determinada por una menor distancia interpupilar. Esta anomalia se
debe plantear la sospecha de holoprosencefalia (una anormalidad
cerebral de la linea media).

Coloboma

El coloboma es una brecha en la estructura del ojo que puede afectar el
parpado, el iris, la retina o del nervio optico de uno o ambos ojos. El
coloboma del parpado se asocia frecuentemente con quistes dermoides
epibulbares y es comun en el sindrome de Treacher Collins, sindrome
de Nager, y el sindrome de Goldenhar. El coloboma del iris debe hacer
sospechar una asociacion CHARGE [coloboma, defectos cardiacos
(heart), atresia de las coanas, retraso del desarrollo fisico o mental,
hipoplasia genital, y anomalias del oido (ear)], sindrome del ojo de
gato, sindrome de Kabuki, o sindrome de Aicardi.

Microftalmia

La microftalmia is la presencia de un globo ocular pequefio, que puede
ser unilateral o bilateral. Incluso cuando es unilateral, con frecuencia
se observan anomalias leves (p. ej., microcornea, colobomas, catarata
congénita) del otro ojo. Es causa de complicaciones que amenazan la
vista, tales como el glaucoma de angulo cerrado, patologia
coriorretiniana (p. ¢j., derrame uveal), estrabismo y ambliopia.

Anoftalmia

La anoftalmia es la ausencia completa del globo ocular y se produce en
> 50 sindromes genéticos causados por anomalias cromosomicas o
mutaciones en uno de varios genes (p. ej., SOX2, OTX2, BMP4).
Cuando la piel cubre la 6rbita, la anomalia es llamada criptoftalmos, lo
que sugiere sindrome de Fraser, sindrome de Nager, o oftalmia-retraso
mental.

Fuente: Elaboracion Propia. Tomado de (Boyadjiev Boyd, 2020).
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Figura 1. Tipos de anomalias congénitas. 1. Hipertelorismo. 2. Coloboma. 3. Microftalmia. 4.

L o i l

Anoftalmia

Recuperado de: Elaboracion Propia. Tomado de (Boyadjiev Boyd, 2020).
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Tabla 2. Cardiopatias congénitas.

Sindrome de Down

Es la alteracion cromosomica mas frecuente en el ser humano, su incidencia es de
1/680 recién nacido vivo (RNV). El diagnéstico de S. de Down es fenotipico, los
neonatos con esta condicién son hipotdnicos, hiperlaxos y con piel marmorea;
presentan microcefalia leve, occipucio plano, fontanelas amplias y cabello fino; su
facie es redonda, plana, con hipoplasia medio facial, hendiduras palpebrales oblicuas
hacia arriba y afuera, epicanto, pliegue interciliar longitudinal al llanto, y pueden tener
iris moteado (manchas de Brushfield); la nariz y la boca son pequefias y la lengua
tiende a protruir; los pabellones auriculares suelen tener el hélix plegado, el cuello es
corto y ancho con piel redundante; el térax corto con mamilas hipoplésicas, abdomen
de pared hipotdnica con diastasis de rectos anteriores; las manos cortas, anchas con
braquimesofalange del quinto dedo lo que determina la clinodactilia, y pliegue palmar
transversal inico.

Trisomia 18

Fue descrita por Edwards y col en 1960. Representa la segunda alteracion
cromosomica de los autosomas en los RNV. Su incidencia es de 1/6 000 RNV, se
caracteriza por retardo de crecimiento prenatal, dismorfias craneofaciales, esternon
corto, pelvis estrecha con limitacion de la abduccion, talon prominente y manos
empufiadas con postura distintiva de los dedos (sobreponen el indice sobre el 3er dedo
y el 5° sobre el 4°. El craneo es dolicocefalico, la cara menuda con aperturas
palpebrales estrechas, boca pequefia y hélix puntiagudo. El diagnéstico se confirma
con el hallazgo de una trisomia completa o parcial del cromosoma 18. Alrededor de
90% de estos nifios fallece durante el primer afio de vida.

Todos tienen cardiopatia congénita, mas del 90% presenta un defecto septal
ventricular, displasia nodular polivalvular y Tetralogia de Fallot. El 10% restante tiene
otras malformaciones cardiacas como doble salida de ventriculo derecho, defecto de
cojinetes endocardicos o lesiones obstructivas de corazdn izquierdo.

Trisomia 13

El primer caso fue descrito por Patau y col, también en 1960. Su incidencia fluctia
entre 1/5 000 a 1/12 000 RNV. Por lo general se presentan con malformaciones
multiples externas. La combinacion de fisuras orofaciales, microftalmia o anoftalmia y
polidactilia post-axial en una o todas las extremidades permite su reconocimiento. Sin
embargo, a veces el diagndstico clinico constituye un verdadero desafio sobre todo
cuando el recién nacido no presenta fisura labial o los rasgos faciales sugerentes de
holoprosencefalia. El diagndstico se confirma mediante el hallazgo de un cromosoma
13 adicional.

El 80% de los pacientes tiene una cardiopatia congénita, siendo las mas comunes los
defectos septales auriculares y ventriculares, tetralogia de Fallot y displasia nodular
valvular. La doble salida de ventriculo derecho también se observa en estos pacientes,
sin embargo, la mayoria de ellos no tiene cardiopatias letales. El pronostico vital de
esta condicion es ominoso, 85 a 90% fallece durante el primer afio de vida.
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Sindrome de Turner

Es una de las monosomias mas frecuentes en los seres humanos nacidos vivos. La
prevalencia al nacimiento es de 1/2 000 a 1/5 000 RNV de sexo femenino. El hallazgo
cromosomico es la pérdida de parte de uno de los cromosomas sexuales o de todo éste.
Se caracteriza por estatura baja proporcionada y disgenesia gonadal.
Aproximadamente, un tercio de las afectadas se reconocen al nacer debido al
linfedema, piel redundante o membranas en el cuello. Otro tercio se reconoce en la
infancia por talla baja y el tercio restante se descubre cuando las afectadas no
presentan el desarrollo puberal o bien por esterilidad primaria. Entre sus dismorfias
destacan epicanto, pabellones auriculares rotados hacia atras, cuello ancho, corto con
pterigion, implantacion baja del pelo, torax ancho como en escudo, mamilas separadas,
cubito valgo, manos y pies con linfedema, ufias angostas y concavas. Su desarrollo
psicomotor y coeficiente intelectual son normales.

De estas pacientes 35% tienen una malformacion cardiovascular, siendo las mas
frecuentes las lesiones obstructivas del corazén izquierdo: valvula aértica bicuspide
(50%), coartacion aortica (15-20%), estenosis valvula aortica e hipoplasia de
ventriculo izquierdo. La coartacién de la aorta puede manifestarse como un shock
cardiogénico en la primera semana de vida.

Tetralogia de Fallot

La tetralogia de Fallot es la cardiopatia congénita (CC) con cianosis mas frecuente y es
una de las mas investigadas. Su combinacion de lesiones es bien conocida: estenosis
pulmonar, comunicacién interventricular, cabalgamiento de la aorta (sobre el septum
interventricular) e hipertrofia ventricular derecha. En 1978, Kirklin et al. estimaron
que 50 % de los enfermos que nace con tetralogia de Fallot no operados muere en los
primeros afios de vida y dificilmente alguno sobrevive mas alla de los 30 afios

Fuente: Elaboracion Propia. Tomado de (Mariana Aracena, 2003), (Vazquez-Antona, Al-
va-Espinosa, Yanez-Gutierrez, & Marquez-Gonzalez, 2018).

Otra clasificacion

Cardiopatias de Complejidad SIMPLE

Enfermedad Nativa

Enfermedad valvular adrtica congénita
aislada

Enfermedad valvular mitral congénita
aislada (excepto Parachute mitral, Cleft
mitral)

Comunicacion interauricular

aislada

pequena

Comunicacion interventricular pequefia
aislada (no asociada a otras lesiones)

Estenosis pulmonar leve
Ductus arterioso permeable pequefio
Enfermedad Reparada

Ductus arterioso ocluido o previamente
ligado

Comunicacion interauricular tipo ostium
secundum o seno venoso reparado Ssin
defecto residual

Comunicacion interventricular reparada

RECIMAUC VOL. 5 N¢ 3 (2021)

sin defecto residual.

Cardiopatias de Complejidad MODERA-
DA

Fistulas Aorto-Ventriculo Izquierdo

Anomalia de retorno venoso pulmonar
parcial o total

Defecto septales atrioventriculares (Ca-
nal Parcial o Completo)

Coartacion de aorta
Anomalia de Ebstein

Obstruccion infundibular
del Tracto de salida del VD

significativa
Comunicacion interauricular tipo Ostium

Primum

Ductus arterioso permeable (no cerra-
do)

Insuficiencia valvular pulmonar (mode-
rada a severa)

Estenosis valvular pulmonar (moderada
a severa)

Fistula /aneurisma del seno de valsalva
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e Comunicacion interauricular tipo seno
Venoso

e Estenosis aortica subvalvular o supra-
valvular (excepto miocardiopatia hiper-
tréfica obstructiva)

e Tetralogia de Fallot

e Comunicacion interventricular con:
e Ausencia de valvas o valvulas
¢ |nsuficiencia adrtica

e (Coartacion de aorta - Enfermedad
Mitral

e (Obstruccion del Tracto de salida de
ventriculo derecho (VD)

e Straddling de vélvula tricuspide/mi-
tral

e Estenosis subaodrtica.

Cardiopatias de GRAN Complejidad o SE-
VERA

e (Conducto valvulado o no valvulado

e (Cardiopatia congénita ciandtica (todas
sus formas)

e Doble salida de VD

e Sindrome de Eisenmenguer
e Procedimiento de Fontan

e Atresia Mitral

e Ventriculo Unico (también llamados do-
ble entrada, doble salida, comun o pri-
mitivo)

e Atresia pulmonar (todas sus formas)

e Enfermedad obstructiva vascular pulmo-
nar

e Transposicion de las grandes arterias
e Atresia tricuspidea
¢ Tronco arterioso / Hemitronco

e (Otras anormalidades de la conexion

164

atrioventricular o ventriculoarterial no in-
cluidas arriba (por ejemplo crisscross,
heterotaxias, isomerismos, inversion
ventricular) (Morésa, Oterob, & Grippoc,
2017, pag. 12).

Conclusiones

Dentro del presente trabajo de investiga-
cion, se puede observar un sinnumero de
malformaciones congénitas que se pue-
den presentar al nacer o dentro del creci-
miento del nifio. Las malformaciones mas
frecuentes son las del sindrome de Down
que tiene una relacion en base a estudios
internacionales de 1/680 recién nacidos vi-
vos, esto quiere decir, de cada 680 nifios
que nacen, uno tiene sindrome de Down.
Este sindrome esta dentro de las malforma-
ciones de cardiopatia congénita, que pro-
ducen malformaciones oculares como el Hi-
pertelorismo e Hipoplasia Maxilar, los nifos
que nacen con sindrome de Down, tienen
unas caracteristicas fisicas en la estruc-
tura de la cara que son ineludibles, y que
genera una malformacion ocular evidente.
Otras malformaciones oculares asociadas a
cardiopatias congénitas estan el coloboma
que puede ser producido por el sindrome
de Goldenhar y la Asociacion de CHARGE,
que pueden afectar la retina, el iris, parpa-
do o el nervio optico. La Microftalmia, que
es una malformacion del globo ocular, pue-
de ser unilateral (un solo 0jo) o bilateral (dos
0jos), la primera se puede producir a causa
de un coloboma. En base a esto, se puede
concluir que una serie de malformaciones
oculares, estan asociadas a las Cardiopa-
tias Congénitas.
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